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遅発性脊椎骨端異形成症の1症例
A　case　report　of　other　late　onset　spondylo　epiphyseal　dysplasia　tarda
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要 旨
　症例は42歳，男性．青少年期より歩行時に股関節
の違和感，二二を自覚し次第に憎悪可動域制限も出
現した為，近医受診．X線検査にて変形性股関節症
と診断され，保存加療にて軽快せず歩行障害も出現
した為，当院整形外科を紹介受診．精査加療目的で
入院した．身長157cm，座高78．5cmと比較的低身長
を呈し，X線検査にて胸腰椎は扁平椎を呈してい
た．既往歴，家族歴および血液，尿生化学検査では
異常なく，いわゆるspondyloepiphseal　dysplasia
tard　a（SEDtarda）と診断し全人工股関節置換術を
施行した．SEDtardaは，1）伴性劣性遺伝，2）5歳
より14歳の間に判明する低身長，3）脊椎の成長障
害による低身長，4）扁平椎等の脊椎変化，5）大腿
骨頭と頚部の形成異常，6）他の骨には所見が乏し
い1），の6項目を特徴とする疾患とされていた．即
ち，脊椎及び長管骨骨端部の形成障害を生じ，幼児
期以降に体幹短縮型の低身長が明らかとなり，遅発
性の変形性股関節症をきたす遺伝性疾患である．
1991年骨系統疾患国際命名法の改訂がなされ2），従
来のいわゆるSEDtardaはother　spondylo　epi一
（meta）一physeal　dysplasiaに分類され伴性優性遺伝
を呈するX－linked　SEDtardaと，その他の遺伝形成
を呈するother　late　onset　spondylo　epi一（meta）一
physeal　dysplasiasの2つに分類された．今回我々
は，other　late　onset　SEDtardaの一症例を経験した
ので報告する．
症 例
　症例：42歳，男性
　主　訴：左関節痛
　現病歴：出生時には体幹，顔貌に異常を認めなか
ったが，中学校入学時より歩容異常を指摘されるよ
うになった．中学2年生のとき左大腿外側部痛が出
現したが，近医にて保存加療を受け軽快した．39歳
頃より左四関節可動域制限が増強し，徐々に左股関
節痛も出現したため再度近医を受診した．単純X線
検査にて両側変形性股関節症と診断された．同医に
て保存加療を受けるも軽快なく痙痛も増強してきた
ため当科を紹介受診し，精査加療目的にて入院とな
った．
　既往歴：特記すべきことなし
　家族歴：問診にて3親等以内の血族には，低身長，
歩容異常ないしは四肢の大関節に異常を認める者は
いなかった．
　入院時現症：身長157cm座高78．5cm脊柱は軽
度のS字状側蛮と胸廓変形として鳩胸を認めた．ar－
mspanは170．8cm　SMDは両側とも82．1cmであ
った．軽度の体幹短縮型小人症を呈しているが顔貌，
視力および聴力等には異常は認められない．歩容は
股関節炎のため左側の疹痛逃避性肢行を呈する．正
座は可能だが胡座は困難であった．両側の股関節可
動域制限が認められ，特に左側にて著しく屈曲70．
伸展0．外転10．内転0．外旋5．内旋10．であった．
　入院時臨床検査成績：血液生化学的検査にて肝機
1997年5月22日受付，1997年7月4日受理
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能障害，耐糖能異常は認めず，Ca，　P，　Al－P，血中
ホルモンは正常域内であった．尿検査では尿中ムコ
多糖類の増加は認められなかった．
画像検査所見
　単純X線：腸骨翼は円形化し骨盤腔は狭小化し，
股関節は大腿骨骨頭の荷重部を中心に硬化増を伴う
多房性の骨透亮像を認め関節裂隙は著しく狭小化し
末期変形性股関節症の所見であった（第1図）．その
他の四肢の大関節には異常所見は認められなかっ
た．胸腰椎では正面像にて右凸側蛮を呈し，側面像
にて高度の扁平椎を呈した．第12胸椎，第1腰椎，
第2腰椎のcervical　body　indexはそれぞれ0．67，
0．70，0．74と低値を示した（第2図）．
　CT：両側の臼蓋で透亮像を認めるが，左側に著し
く，double　floor，　medial　dropの形成を認めた．
　骨シンチグラム：両股関節，両膝関節，両肘関節，
両足関節にてup－takeを認めた．
　以上よりother　late　onset　SEDtardaと診断し，
平成4年12月15日左股関節にたいして全人工股関
節置換術を施行した（第3図）．
　術中所見：関節包は著しく肥厚していたが，滑膜
の増生は少なく，骨頭の荷重部後方にて軟骨面の剥
離を認めた．臼蓋軟骨面は象牙化しており，臼底に
はdouele　floorを認めた．
　病理組織所見＝骨頭，臼蓋低ともにfibrous　tissue
に覆われており，骨頭の骨髄も一部線維に置換され
ていた．しかしいずれも炎症性細胞の浸潤は認めら
図1術前単純X線股関節正面像 図3　術後単純X線股関節正面像
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図2　単純X線胸腰椎正面像，側面像
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れなかった．
　術後経過：術後4週間で荷重歩行を開始し，6週間
で全荷重とし，8週間で片松葉杖で退院となった．術
後1年の現在，正座，胡座は可能であり日常生活動
作にて股関節痛はなく経過良好である．
考 察
　1929年，Morquioがenchondral　dydtosisを幸侵鎖
して以降，脊髄と関節軟骨を冒す株儒症の多くは，
Morquio病と総称されていた．1957年Maroteaux
らは，それらのなかで幼児期以降に発症し，進行性
の関節疾患をきたす体幹短縮型の小人症を“la
dysplasie　spondylo－epiphysaire　tardive”と遅発性
の意味を込めて命名した3）．1971年，Bannermann
はSEDtardaの診断基準として，（1）伴性劣性遺伝，
（2）5歳より14歳の間に判明する低身長，（3）脊椎の
成長障害による低身長，（4）扁平自前の脊椎変化，（5）
大腿骨頭と頚部の形成異常，（6）他の骨には所見が乏
しい，の6項目を提唱した．しかしながら，1974年
SprangerはSEDtardaの遺伝形式に異を唱え，伴
性劣性遺伝以外の遺伝形式の存在を発表した．これ
以後，外国および本邦にても同様の発表が多数なさ
れるようになった．1991年骨系統疾患国際命名法の
改訂がなされ，いわゆるSEDtardaはother　spon－
dylo　 pi一（meta）一physeal　dysplasiaに含まれ，伴性
優性遺伝を呈するX－linked　SEDtardaとその他の
遺伝形式を呈するother　Iate　onset　spondylo　epi一
（me a）一physeal　dysplasiaの2つに分類された．い
わゆるSEDtarda以外でこのグループに含まれる
疾患には，重症型のmultiple　epiphyseal　dysplasia
表10ther　spondylo　epi一（meta）一physeal　dysplasiasの鑑別表
発症
年齢
遺伝
形式 小人形式　　頭部顔面 体幹 四肢 ホルモン
SEDtarda　5～15歳　　XLD　体幹短縮型
SEDcongenita　出生時
MED
Achondroplasia
Pseudoachond
　roplasia
　Morquio病
幼児期
出生時
AD　　体幹短縮型
AD　　四肢短縮型
AD　　四肢短縮型
1～3歳　AD／AR　四肢短縮型
2～3歳 AR　　体幹短縮型
正常
顔面中央部
　低形成
　正常
前頭部突出
／三根陥没
　正常
正常
偏平椎
偏平椎
　　正常
胸腰椎部に
　二二椎
偏平椎／軸椎歯
突起形成不全
　偏平椎
長管骨骨端核の
　軽度辺縁不整
長喜骨骨端核の
　　骨化遅延
長幹骨骨端核の
骨化遅延短指弓
長幹骨は太く短い
長血管骨短管骨
　　の短縮
骨管端部の硬化像
（一）
（一）
（一）
（一）
（一）
ケラタン硫酸の
　尿中増加
表2SEDtardaとその鑑別疾患
遺伝形式　小人症 体幹 四肢 その他
X－linked　SED　tarda
other　late　onset　SED
Progressive
pseudorheumatoid
dysplasia
Dyggve－Melchior－
Clausen　dysplasia
Walcott－Rallison
dysplasia
immunosseous
dysplasia
pseudoachondro－
dysplasia
opismodysplasia
XLD
XLD
以外
体幹短縮型　　中等度の偏平椎
体幹短縮型　　中等度の偏平椎
AR　　低身長なし
AR
XLR体幹短縮型
AR　　四肢短縮型
体幹短縮型
中枢骨端異形成
中枢骨端異形成
　中等度の偏平椎　　骨端核は大きく　若年性リウマチに類似
後方1／2はやや膨隆　骨幹端splaying　CRP　BSG正常
中等度の偏平椎
椎体終板の不整像
　軽度の偏平椎
　　偏平椎
　骨端異形成
骨端核の骨化遅延
著しい羽指症
中枢骨端異形成
精神発達遅延
乳幼児期に発症する糖尿病
リンパ球減少Tcell機能
不全進行性腎症
AD　　　四肢短縮型　椎体終板が上下に凸　近位肢節の短縮AR
　　　体幹短縮型　　　　偏平椎　　　　　中枢骨端異形成　　視力障害
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に一致するX線所見と乳児期に発症する糖尿病が
特徴的であるWolcott－Rallison症候群4），精神発達
遅滞と著しい低身長を呈するDyggyve－Melchier・
Clausen　dysplasia5），若年性関節リウマチ類似の
progressive　pseudorheumatoid　chodrodysplasia6），
免疫異常のimmunoosseous　dysplasia，視力異常の
opismo　dysplasiaなどがある（第1表）．従来より鑑
別疾患としてあげられる疾患は，SEDcogenita7），
multiple　spiphyseal　dysplasia，　chodroplasia，およ
びpseudoachondroplasia，　Morquio病がある（第2
表）．
　自験例では，遅発性の体幹短縮型の小人症である
こと，また問診ではあるが，3親等以内の血族に同様
の症状を呈する者がいない孤発症例であること，前
述した糖尿病，視力障害，リウマチ様所見などが認
められないことにより，other　late　onset　SEDと診
断した．
　我々の渉猟し得たいわゆるSEDtardaの本邦報
告例は36例で，男性26例，女性10例で，このうち
家族内発生が確認されたのは24例であり常染色体
優性遺伝4家系，常染色体劣性遺伝2家系，伴性劣
性遺伝3家系であり，治療に関しては保存療法が多
い．この理由としては，10歳代の症例報告が多いた
めに無症状ないしは痙痛が軽微であったためと推測
した．しかし，本症のように加齢とともに症状増悪
の可能性が考えられる．観血的治療は8例10股関節
に行われ，6例7股関節に人工股関節置換術施行さ
れており，長い経過により手術適用になるものも多
いと考える．
ま　と　め
　いわゆるSEDtardaの1例を経験した．本邦報告
例では，保存加療が多かったが，加齢に伴う高度の
関節症変化を呈する症例では人工関節置換術も選択
されるべきと考えた．二次性変形股関節症の中で低
身長を呈する症例では，本疾患も念頭におき診察す
る必要があると考えられた．
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